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구개심장안면 증후군 (VCFS) 
22q11.2 결실 증후군이라고도 불리는 구개심장안면 증후군은 22번 

염색체 하나에 작은 유전물질이 결실되면서 생기는 질환입니다. 

정상적인 발달과 기능을 보이기 위해서는 염색체에 너무 많지도 

적지도 않은 정확한 양의 유전물질(DNA)이 있어야 하는데, 대부분의 

다른 염색체 질환들처럼 22번 염색체의 경우에도 작은 부분이 

결실되면 선천성 기형, 발달장애, 학습장애의 가능성이 높아지게 

됩니다. 하지만, 증상은 사람마다 다르게 나타납니다. 

염색체란? 
염색체는 세포 안의 핵에서 볼 수 있습니다. 모든 염색체들은 
수천개의 유전자를 가지고 있는데, 이 유전자들은 우리 몸이 

어떻게 발달하고, 자라고, 기능해야 하는지에 대한 정보를 담은 

책자(혹은 요리법)라고 할 수 있습니다. 염색체들은 (유전자들도) 

보통 쌍으로 이루어져 있는데, 부모로부터 각각 하나씩 

물려받게 됩니다. 인간은 23쌍의 염색체, 총 46개의 염색체를 

가지고 있습니다. 이 46개의 염색체들 중 2개는 성염색체로, 

성별을 결정하는 역할을 합니다. 여성은 2개의 X 염색체를 

가지고 있고, 남성은 X 염색체 하나, Y 염색체 하나를 가지고 

있습니다. 나머지 44개의 염색체들은 22쌍으로 되어 있고, 

대략적으로 큰 염색체부터 작은 염색체까지 숫자를 매겨 1번 

부터 22번까지로 정했습니다. 각 염색체는 짧은 단완(p)과 

(3페이지 위쪽 그림 참고) 긴 장완(q)으로 이루어져 있습니다 

(밑부분).  

염색체 결실 
아빠의 정자와 엄마의 난자는 각각 염색체를 한 세트씩 가지고 

있습니다 (총 23개). 정자와 난자가 수정이 되어서 하나의 

세포가 만들어지면 그 세포에는 염색체들이 쌍을 이루어 

존재하게 됩니다. 정자나 난자가 만들어지는 과정에서 

염색체들이 부분적으로 잘려 나가거나 다르게 배열되는 경우가 

생길 수 있습니다. 22q11.2 결실증후군이 있는 사람들은 하나의 

온전한 22번 염색체와 장완에 작은 결실이 생긴 22번 염색체를 

가지고 있는데, VCFS가 있는 대부분의 사람들은 학습과 신체적 

발달에 관여하는 약 40개의 유전자가 결실되어 있다고 알려져 

있습니다. 따라서, 대부분의 임상증상은 이 유전자들이 

하나씩만 있기 때문에 발생하는 것이라고 보고 있습니다. 이 

유전자들의 역할과 기능에 대해서는 계속 연구가 진행되고 

출처 
이 책자의 내용은 출판된 

의학문헌에서 부분적으로 

가져온 것입니다. 각 논문의 

개요 또는 논문은 

PubMed((www.ncbi.nlm.nih
.gov/ pubmed/)에서 찾아볼 

수 있도록 첫번째 저자의 

이름과 출판된 날짜를 

게재하였습니다. 필요한 경우, 

대부분의 논문은 Unique를 

통해서 볼 수 있습니다. 또한, 

출처에 Unique라고 되어 

있는 것은 2010년 Unique 
멤버들에게 받은 설문조사를 

통해 얻은 정보입니다. 이 

책자가 작성되었을 당시 

Unique에는 다른 염색체에 

결실이나 중복을 가지고 있지 

않고 순수하게 22q11.2 

결실만 가지고 있는 회원이 

65명 있었습니다. 이 회원들의 

나이는 유아부터 55세인 

성인들까지 다양했습니다. 

의학문헌에 묘사된 소수의 

사람들과 7명의 Unique 

회원들은 22q11.2 결실뿐만 

아니라 다른 염색체에서 

전좌로 인해 생기는 결실이나 

중복이 발견되었습니다. 이 

분들은 22q11.2 결실로 인해 

생기는 증상만을 가지고 있는 

것이 아니기 때문에 이 

책자에서는 제외되었습니다. 

Unique는 이 책자에서 

제외된 의학문헌과 Unique 

회원들의 케이스를 따로 

가지고 있습니다; 요청 시 

제공 가능합니다. 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
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bp = base pair 
Kb = kilobase pair or 1000 base pairs 
Mb = megabase pair or 1 million base 

 

있습니다. 또한, 다른 유전자들, 환경, 타고난 성격도 질환이 있는 사람의 발달, 욕구, 업적 

등을 결정하게 된다는 것을 잊어서는 안 됩니다. 

22q11.2에 대하여 
염색체는 육안으로 볼 수 없지만, 광학현미경으로 염색하여 확대하면 
각각 밝고 어두운 가로줄처럼 보이는 독특한 패턴의 무늬가 있음을 알 
수 있습니다. 아이의 염색체를 이 방법으로 보면, 결실된 부분이 큰 
경우 염색체의 어느 부분이 손상되었는지, 어떤 물질이 결실 되었는지 
알 수 있습니다. 하지만, 대개의 경우 결실된 양이 꽤 적기 때문에 
위에서 소개한 일반적인 분석 방법으로는 아이의 염색체가 정상적으로 
보였을 수 있습니다. 따라서, 22q11.2 결실이 있지만 아직 진단되지 
않은 사람들도 있습니다. 분자 수준의 DNA 분석방법만이 밝혀낼 수 
있습니다. 어떤 경우에는, VCFS에 특화된 형광제자리부합법 [FISH; 
Fluorescence In Situ Hyridization]이라는 기술을 이용하기도 합니다. 

p 
arm 
(단완) 

    
        centromere 

     (동원체) 
 
 
 
 

q 
arm 
(장완) 

가장 최근에 사용되기 시작한 기술로는 마이크로어레이 (microarrays; array-CGH)가 있습니다. 
이 기술은 염색체 전반에 걸쳐 결실되거나 중복된 DNA가 있는지 볼 수 있습니다. 마이크로어레이는 
특정 유전자들이나 유전자의 특정 부분들이 한 개, 두 개, 세 개, 혹은 아예 없는지 등을 보여줄 수 
있습니다. 고화질의 광학현미경으로도 볼 수 없는 이런 아주 작은 결실들을 미세결실(microdeletions) 
이라고 부릅니다. 
위의 염색체 22번 다이어그램에서 밴드의 번호는 단완과 장완이 만나는 곳(the centromere; 중심절) 
에서 시작하여 바깥쪽으로 매겨집니다. 22q11.2 결실이 있는 사람들은 q11.2 밴드가 전체적으로 
없거나 부분적으로 없을 수 있습니다. 이런 결실들을 중간결실(interstitial deletions) 이라고 부르는데, 
이는 22번 염색체 장완의 밴드 q11.2는 결실되었지만 22번 염색체 장완의 다른 밴드들인 q12와 
q13은 있기 때문입니다. 22q11.2 밴드는 약 300만개의 염기쌍(base pairs)을 가지고 있습니다. 꽤 
많은 양이라고 생각할 수 있지만 사실은 꽤 적은 양으로 22번 염색체 (염색체 중 가장 작음) 전체 
DNA의 6% 정도입니다. 염색체 22번은 약 4천9백만개의 염기쌍을 가지고 있고, 우리 세포에 있는 
전체 DNA의 약 1.5-2% 정도를 차지합니다. 염기쌍은 사다리와 같은 구조의 가로대 끝을 형성하는 
DNA의 화학 물질입니다.  

VCFS 또는 Shprintzen syndrome(Shprintzen 1978, Meinecke 1981)은 

얼굴 생김새, 심장과 구개의 문제들을 함께 엮어서 관찰한 Robert 

Shprintzen이라는 의사에 의해 명명되었습니다. 또한 1960년대 Angelo 

DiGeorge라는 의사에 의해 기술된 후 DiGeorge syndrome(Sedlacková 

1955; Strong 1968; Kretschmer et al, 1968)이라고도 불립니다. 

22q11.2 deletion syndrome(22q11.2DS)은 1992년 velo-cardio-facial 

증후군과 DiGeorge 증후군이 모두 22q11.2 결실(Scambler 1992)에  

의한 것이라는 것을 발견한 후 명명되었습니다.  
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염색체 검사 결과 
아이의 염색체의 어느 부분이 손상되었는지에 대해 유전학 의사나 유전상담사가 설명해줄 

수 있을 것입니다. 염색체가 어떻게 구성되어 있는지에 대한 단축표기법인 핵형 결과가 

주어질 텐데 VCFS의 경우, 다음과 같이 결과가 나올 수 있습니다: 

46, XX, del(22)(q11.2q11.2)dn 
46 세포에 있는 전체 염색체 숫자 
XX 두 개의 성염색체, 남성은 XY; 여성은 XX 
del 결실(deletion) 
(22) 22번 염색체에 결실이 있다는 의미 
(q11.2q11.2) 염색체에 두 개의 브레이크 포인트가 있는데 모두 22q11.2 밴드에 있고, 이 

브레이크 포인트 사이에 있는 물질들은 결실되어 있습니다. 
dn 이 결실은 de novo, 즉 새롭게 발생되었다는 의미입니다. 부모님의 염색체도 

검사해봤지만 22q11.2에 결실이나 다른 변화가 없었습니다. 이 결실은 거의 확실하게 

가족 내 유전된 경우는 아니고 가족 중 아이에게서 처음으로 발생한 경우임을 

의미합니다.  

염색체 검사와 함께 혹은 염색체 검사 대신, 분자수준의 분석 기법인 FISH나 array-CGH라는 
검사를 할 수도 있습니다. 이런 경우, 검사 결과는 다음의 예시처럼 나타날 수 있습니다: 

46,XX.ish del (22)(q11.2q11.2)(D22S134-) 
46 세포에 있는 총 염색체 수 
XX 두 개의 성염색체, 남성은 XY; 여성은 XX 

ish 형광제자리부합법(FISH; fluorescent in situ hybridization) 사용 

del 결실이 있다는 의미 
(22) 결실이 염색체 22번에 있음 
(q11.2q11.2) 염색체에 두 개의 브레이크 포인트가 있는데, 두 개 다 22q11.2에 있고, 이 두 

개의 브레이크 포인트 사이에 있는 정보들은 결실되어 있음 
(D22S134-)  D22S134라고 불리는 한 개의 DNA 조각(마커)이 결실되어 있음 

arr[hg19] 22q11.21(18894865-21808980)x1 
arr 분석은 array-CGH라는 방법을 사용 
hg19 “Human Genome build 19”이라는 의미. 이는 뒤에 있는 염기쌍을 의미하는 숫자 

 (18894865과 21808980)가 참고하는 DNA 참고서열. 인간 유전체에 대한 더 많은 정보가  

 밝혀지면, 새로운 버전이 나올 수 있고, 이 염기쌍 숫자도 조정될 수 있음 
22q11.21 염색체 22번에 두 개의 브레이크 포인트가 있는데, 둘 다 q11.21 위치에 있고 이 

부분이 결실되었다는 의미 
18894865-21808980   18894865과 21808980 사이에 있는 염기쌍들은 결실되어 있음. 앞에 있는 숫자를  

뒤에 있는 숫자에서 빼면, 2,914,115 (2.91Mb)가 나옴. 이것이 결실된 염기쌍의 수. 
x1 이는 위의 염기쌍 부분이 2개가 아니라 1개만 있다는 의미 (일반적으로는 22번 

염색체에 각각 하나씩 있어야 함)
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가장 흔한 증상들 
VCFS가 있는 모든 사람들은 각자 유일무이하기 때문에 각 사람마다 다른 의학적, 발달학적인 

고민들을 가지고 있습니다. 22q11.2의 결실로 인한 증상은 가족 내에서와 일란성 쌍둥이 사이에서도 

큰 차이를 보입니다 (Goodship 1995; Yamagishi 1998). 더군다나 어느 누구도 이 가이드에 나와 

있는 모든 증상을 보이지는 않을 것입니다. 하지만, 몇 가지 공통적인 증상들이 있습니다: 
 심장질환 (약 70%) 
 입천장 연구개 이상으로 인한 비음 (약 70%) 
 특징적인 얼굴 생김새 
 저칼륨혈증 (발작증상을 일으킬 수 있음) – 낮은 혈중 칼슘농도 
 식사의 어려움 (수유곤란, 밥 먹이기 힘듦) 
 신장의 이상 
 발달과 언어 장애 
 학습과 인지발달의 어려움 (대부분 약하게 나타나지만, 심한 경우도 있음). 아이마다 

다르지만 많은 경우 공부하는데 도움이 필요함. 
 면역체계 이상 
 일반 대중들과 비교했을 때 성장 속도가 다를 수 있지만, 대개의 경우 최종 키는 정상임. 
 주의력 결핍/과잉 장애 (ADHD), 불안, 정신병(아주 심한 경우)을 포함한 행동, 감정, 

및 정신과적 질환 
22q11.2 결실증후군은 얼마나 흔한가요? 
22q11.2 결실증후군은 가장 흔하게 발생하는 염색체 결실 증후군이고, 선천성 심장기형의 

두 번째로 흔한 유전적 원인입니다. 선천성이라는 말은 아이가 가지고 태어나는 것을 

의미합니다. 2000명 당 한 명 꼴로 질환이 나타나고, 전세계 의학저널에 1500건 이상이 

보고되어 있습니다. 이 결실은 남녀 모두에게서 동일한 비율로 나타납니다. VCFS의 

유병률에도 불구하고 과소진단되기도 하는데, 이는 증상이 심하지 않고 매우 다양하게 

나타날 수 있기 때문입니다. 어떤 사람들은 22q11.2 결실증후군이 있음에도 진단되지 

않는 경우가 있기 때문에 실제로는 추정치보다 더 흔하게 나타나는 질환일 수 있습니다 

(Shprintzen 2008; Green 2009). 

22q11.2 결실이 있는 사람들 중 건강하고, 심각한 의학적 
문제나 선천적 결함이 없고, 정상적인 발달을 하는 사람이 
있습니까? 
네. 있습니다. 어떤 사람들은 22q11.2 결실에 굉장히 약하게 영향을 받기도 합니다. 22q11.2 

결실증후군을 가지고 있는 아이들의 부모님들 중 같은 결실을 가지고 있음에도, 특별한 

증상이나 발달지연을 가지고 있지 않은 경우도 있습니다. 어떤 부모님들은 결실 때문에 생기는 

증상이 매우 경미해서 보다 분명한 증상이 있는 아이가 태어나 진단을 받기까지 진단되지 않는 

경우도 있습니다. 22q11.2 결실증후군이 있는 아이들 중에서도 증상이 약하게 나타나는 아이도 

있습니다.  
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예후는 어떤가요? 
일부 문헌에서는 신생아 사망에 대한 보고가 있는데, 대부분은 매우 심각한 심장문제 

때문이었습니다. 심장질환 치료법이 발전하면서 심장질환이 있는 아기들의 예후도 

향상되었고, VCFS가 있는 대다수의 아기들은 시간이 지나면서 괜찮아지거나 수술을 통해 

성공적으로 심장문제를 해결하게 됩니다. 면역학적인 문제는 보통 시간이 지나면서 

괜찮아지고, 언어적인 문제는 언어치료를 통해 잘 해결됩니다 (필요한 경우 수술). 심각한 

심장질환이나 다른 장기들에 문제가 없는 아이들의 경우, 수명에 큰 영향을 미치지 않을 

것이며, 많은 어른 환자들이 의학문헌에 보고되어 있습니다 (18쪽 Adults with VCFS 참고) 

 그녀의 전반적인 건강은 매우 좋아요. 그녀는 행복하고 건강해요.” – 8살 

임신과 출산 
VCFS가 있는 아기를 임신한 대부분의 산모들은 임신 중 아무런 문제도 없고, 정상분만을 하며, 

아기가 질환이 있다는 것을 아기가 태어난 후에야 알게 됩니다. 하지만, 심장질환(예: 대동맥궁단절) 

과/또는 구개열은 22q11.2 결실증후군이 있는 사람들에게 흔하게 나타나기 때문에, 임신 2분기(중기) 

초음파로 이 증상들이 보이는 경우 양수검사나 융모막 검사를 통해 염색체 검사를 해봐야 합니다. 

의학문헌들에 산전진단으로 VCFS를 진단하는 예들이 많이 나와 있습니다 (Goktolga 2008; Unique). 
세 명의 Unique 엄마들이 임신 중 양수과다증(양수량이 비정상적으로 많은 것)을 경험했다고 

보고했습니다. 양수과다증은 자궁의 과잉확장을 일으켜 조산을 일으킬 수 있습니다. 양수과다증 

또한 의학문헌에 보고되어 있습니다 (Vantrappen 1999; Unique). 

성장과 식사 
아기들은 일반적으로 작지 않고 출생 시 저체중도 아닙니다. 

Unique에 보고된 출생 시 몸무게를 보면 상당한 편차를 

보였는데, 평균은 2.92kg (6lb 7oz) 였습니다. Unique 아가들의 

4분의 1 정도는 만삭에 저체중으로 태어났습니다 (2.6kg 또는 5 
lb 12oz 이하) (Unique). 

Unique에 보고된 출생 시 체중 범위 (만기임신): 
1.871 kg (4lbs 2oz) 에서 3.997 kg (8lb 13oz) 

아이들은 키가 작은 경우가 많지만, 사춘기가 지나면서 따라잡게 
되고 정상적인 성인 키에 도달합니다. 하지만, 1세에서 15세인 
아이들 95명을 조사한 연구에서 보면, 반 정도가 또래보다 키가 
작았고, 그 중 4% 정도는 매우 작았습니다. 많은 Unique 아이들 

4 years 은 체중 증가가 느리고, 작고, 날씬합니다 (Weinzimer 1998; Unique). 

하지만, 그들의 성장은 사춘기에 보다 더 정상적으로 이루어지고, VCFS가 있는 거의 
대부분의 사람들은 정상범위의 성인 키를 갖게 됩니다. 성장에 보다 심각하게 영향을 

미칠 수 있는 것은 심각한 폐동맥 판막 혹은 동맥 기형이 있는 경우입니다. 성장 호르몬 

치료는 매우 드물게 필요합니다. 
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신생아 시기에 특히 심한 수유의 어려움은 가족들의 주요 걱정거리이며, VCFS가 있는 환자들 
중 30%가 가진 증상입니다. 많은 가족들은 종종 수유 전문가와의 상담이 도움이 된다고 말합 
니다. 식사의 어려움에는 코를 통해 음식이 나오는 것(코로 역류)도 포함되는데, 이는 구개가 
약하고 위-식도 역류(음식물이 식도로 다시 쉽게 나옴)가 일어나기 때문입니다. Unique 조사에 
따르면, 아기들 중 3분의 1이 역류를 경험했다고 합니다. 역류는 음식을 천천히 먹이고, 아기를 
반 일으킨 자세로 먹이고, 필요한 경우에는 잘 때 머리를 두는 부분을 높이는 방법으로 잘 조절 
할 수 있습니다. 위산을 억제하는 위산분비억제제와 처방된 약으로 역류를 조절할 수 있습니다. 
만약 이러한 조치로도 충분하지 않은 경우, 소수의 아기들은 위와 식도 사이의 판막이 잘 작동 

할 수 있도록 하는 수술인 위바닥 
주름술이 도움이 됩니다 
(McDonald-McGinn 2004; Unique). 
하지만, 대부분의 경우 필요한 
조치는 아닙니다. VCFS가 있는 

아기들에게서 흔하게 보이는 

근육긴장저하는 빨고, 삼키고, 

수유를 위해 래칭 (젖꼭지를 

무는 것)하는 것에 어려움을 

보일 수 있습니다. 또한, 구개열 

이 있는 아기들은 빨고 삼키는데 

어려움을 겪습니다. Unique에서 

조사한 몇몇 엄마들은 성공적인 

모유수유를 했습니다.  Unique의 

여러 아기들은 임시 비위관

 
3 years 

(NG-tube, 코를 통해 목구멍으로 

넘어감)의 도움을 받았습니다.

이 아기들 중 일부는 효과적으로 빨 수 있을 만큼 성장하면서, 비위관을 제거하고 모유수유나 

젖병으로 먹는 방법을 정립했습니다. 임시 비위관으로 처음 에는 효과를 봤던 일부 다른 아기 

들은 필요한 영양분을 충족시키기 위해 나중에 위루관(G-tube, 위로 바로 음식 이 가게 하는 

관)을 필요로 하게 되었습니다 (Unique). 일부 영유아들은 씹는데 문제가 있어 음식 

덩어리에 질식하거나 구역질을 할 수 있기 때문에 또래보다 더 오랫동안 걸쭉한 음식을 

먹고 손으로 집어먹는 음식은 늦게 시작하는 것이 좋습니다. 부모님들은 음식을 갈거나, 

다지거나, 자르거나, 소스를 추가하면 이런 문제를 해결할 수 있다고 말합니다. 이런 

식사의 어려움으로 많은 가족들이 영양사에게 상담을 받습니다. 많은 가족들은 아이 가 

학교 갈 나이쯤 되면 식사의 어려움과 관련된 문제들이 해결된다고 말합니다 (Unique). 

그는 코로 역류하는 문제를 가지고 있어요 그는 점막하 구개열이 있고, 빨기 반사가 약해요. 

다음 단계의 음식을 시도하려 할 때마다 힘들어했고 구토를 했어요. 새로운 것을 시도하면 토를 

많이 했어요. – 4살 
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얼굴 생김새 
VCFS가 있는 아이들은 특징적인 얼굴이 매우 미묘하고 실제로는 일반적인 생김새와 

크게 다르지 않음에도 불구하고 서로 비슷하게 보일 수 있습니다. 안검열이 좁으며, 

코끝이 뭉뚝하고 두드러져 보이나 콧망울은 작습니다. 귀둘레가 접히거나 두꺼워진 

귓볼이 있는 작은 귀를 가지고 있습니다. 얼굴 생김새는 나이에 따라 바뀌고 어른이 

되었을 때 코가 살짝 두드러져 보일 수 있습니다. 다른 특징들로는 입을 벌리고 있는 

표정과 풍부한 두피 모발이 있습니다.  

발달: 앉기, 움직이기, 걷기 (대운동기술) 
VCFS가 있는 일부 사람들은 완전히 정상 발달을 보이지만, 종종 다른 아이들과 비교했을 때 각 

발달 단계에 조금 느리게 도달하고, 기는 법과 걷는 법을 조금 느리게 배웁니다. 이는 아이가 

매우 아파 병원에서 시간을 많이 보낸다거나, 느린 발달, 근육긴장저하, 신체 동작의 조정력과 

같이 염색체 결실과 관련된 문제를 가지고 있기 때문일 수 있습니다. 근육긴장저하는 VCFS가 

있는 대부분의 아이들이 가지고 있는 증상이고, 아이가 커가면서 좋아지긴 하지만 조기 

물리치료와 작업치료가 도움이 됩니다. 어떤 아이들은 발달 지연이 경미하게 나타나는데 반해 

어떤 아이들에게는 더 심각하게 나타납니다. Unique의 경험에 따르면 아기들이 뒤집기는 

3개월에서 12개월 사이 (평균 8개월); 앉기는 6개월에서 20개월 사이 (평균 10개월), 기어 

다니기는 6개월에서 21개월 사이(평균 13개월)로 나타났습니다. 독립적으로 걷는 것은 

12개월에서 2년10개월 사이(평균 19개월)로 나타났습니다. VCFS가 있는 아이들은 평균 

12개월에 걷는다고 의학문헌에 나와있지만, 더 늦게 걷는 아이들도 많고, 18개월까지는 

정상으로 간주합니다. 대부분의 아이들은 걷고, 뛰고, 계단을 오르고 걷는 것을 하지만, 균형을 

잡는 것이 힘들어 불안정해 보일 수 있습니다 (Fine 2005; Unique).  

 
“그는 빠르게 길 수 있고 이제 걷기 시작했어요. 
모든 것에 올라갑니다!” - 20개월 

“그녀는 앉고, 걷고, 뛰는 것(거의)에 문제가 

없고, 뛰고, 난간을 잡고 계단을 올라갈 수 

있어요. 밖에서는 조금 더 불안정해요 – 제 

생각에는 우리가 밖에서 아이가 넘어지거나 

다치는 것을 더 불안해하는 것 같아요. 아이는 

풀밭에서 걷고 뛰는 것에 자신 있어 하지만, 

울퉁불퉁한 포장도로에서는 더 힘들어해요” – 

3살  

“그녀는 움직이는데 전혀 문제가 없어요.” – 

8살 

“그녀는 계단에서는 조금 느리지만 움직이는 

데는 전혀 문제없어요.” – 25살 
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발달: 손-눈 협응력과 손재주 (미세운동 기술), 자기 관리 
근긴장저하는 VCFS가 있는 아이들의 소근육운동 기술에 영향을 미칠 수 있고, 장난감을 향해 

손을 뻗고, 장난감을 잡고, 컵을 드는데 더 오랜 시간이 걸릴 수 있습니다. 이로 인해 아이들이 

스스로 먹고, 스스로 옷을 입고 (지퍼를 올리고 단추를 꿰는 것이 특히 어려움), 펜을 잡고 

쓰거나 그리는데 지연이 발생할 수 있습니다. 특별하게 제작된 두툼한 수저, 손잡이가 있는 컵, 

음식을 작게 잘라 주는 것이 일부 아이들에게 도움이 됩니다. 필기도구를 잡고 컨트롤 하는데 

어려움이 있는 아이들의 경우, 키보드나 터치스크린이 가능한 컴퓨터를 사용하는 것이 더 쉬울 

수 있습니다 (Unique). 배변훈련도 어려울 수 있습니다. Unique 정보에 따르면 일관된 

배변훈련은 2세에서 16세 사이(평균 3.5세)에 마스터 되었습니다. 

그녀는 밤에만 기저귀를 해요. 그녀의 소근육 운동능력은 대근육 운동능력에 비해 더 낫다는 평가를 

받았지만, 퍼즐을 조작하거나 보드의 구멍에 핀을 넣는 것과 같은 미세제어 능력이 부족해요. – 3세 

어린 아기였을 때 그는 8개월이 될 때까지 젖병을 잡는데 도움이 필요했어요. 그는 여전히 

밤낮으로 기저귀를 차고 있어요. – 4세 

그녀는 소근육 운동능력에 전혀 문제가 없고, 기저귀도 하지 않고, 씻는 것과 샤워하는 것, 양치를 

하고 머리를 빗는 것도 스스로 할 수 있어요. 그녀는 평범한 8살이에요. 

그녀는 지퍼를 올리고 단추를 꿰는 것과 같은 작은 동작에 문제가 있어서 작업치료를 받았어요. 

생각보다 더 오랫동안 배변훈련이 필요했어요. – 10세 

그는 9살이 될 때까지 밤에 기저귀를 찼어요. 

그녀는 연필과 펜을 잡는 방법이 특이했어요.  – 25세 

그녀는 미세한 떨림(수전증 같은 것)과 약간 서투른 경향이 있어요. – 31세 

언어와 커뮤니케이션 
VCFS가 있는 많은 아이들은 말하는 법에 대해 잘 배웁니다. 하지만, 종종 약간의 언어 

지연을 보이기도 합니다. 이는 근긴장저하, 구개, 혹은 청력의 문제 때문일 수 있습니다. 

보통 VCFS가 있는 아이들은 첫 단어를 18개월에서 2세 사이에 하지만 3세에서 5세 

사이까지 언어발달의 그 다음 단계(짧은 문구나 문장의 사용)에 도달하지 못합니다. 

구개열이나 다른 구개의 문제들이 있는 사람들의 경우 특정 소리/발음에 어려움을 

겪습니다. VCFS가 있는 약 70%의 사람들은 비음이 많이 섞인 소리를 내는데 이로 인해 

알아듣기가 어렵습니다. 말하는 것을 이해하기가 어렵다 보니, 부모님과 아이를 돌보는 

사람들은 아이들이 언어 사용을 시도할 때 반응을 많이 해주지 않을 수도 있습니다. VCFS가 

있는 아이들의 가장 흔한 조음패턴은 구강 압력이 필요한 소리에 대한 성문 폐쇄음을 

대체하는 방법이 발달하는 것입니다. 이는 조음 오류의 종류로, 소리가 후두에서 발음되고 

(기침처럼 들림) 보통 구강에서 나는 소리를 대체하는 방법인 생략(음절이나 음소를 

빠뜨리고 발음하지 않는 오류)과 혼동될 수 있습니다. VCFS에서 성문 폐쇄음은 종종 m, n, 

ng를 제외한 다른 모든 자음들로 대체됩니다. 일반적으로, VCFS가 있는 아이들은 특별히 

표현적 언어가 약하고, 수용형 언어가 더 강한 편(여전히 장애는 있음)입니다. 표현형 언어 

발달은 언어치료와 구개수술을 모두 받은 4-5세 이후에 증가하는 경향이 있습니다. 
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하지만, 조음 문제는 제대로 치료를 받지 않으면 지속될 수 있습니다 (Fine 2005; Baylis 2008; 
Shprintzen 2008; Unique). 
그는 제스처, 소리, 가리키는 것, 수화 같은 것을 사용했어요. 이제 막 말하기 시작했어요. –20개월 

그녀는 말과 몇 개의 수화로 의사소통을 해요. 처음에 언어지연이 있었고, 지금도 상당한 지연이 

있는데 특히 소리를 만들어내는데 어려움을 보여요. 그녀의 표현형 언어는 수용형 언어보다 더 안 

좋아요. 실제로 그녀의 수용형 언어 스킬은 최근 검사에서 나이에 맞게 나왔어요. 그녀에게 언어를 

가르치는 것은 모두 반복으로 이루어져요. 재밌고 매력적인 방식으로 특정 소리를 사용하는 방법이 

그녀에게 효과적이에요. – 3세 

그는 두 단어를 붙여서 사용할 수 있고, 대부분의 경우 그가 말하는 것을 보여주거나 말하는 것이 

있는 곳으로 사람을 데려가지 않는 이상 그가 말하는 것이 무엇인지 알아듣기 힘들어요. – 4세 

그녀는 7살 때부터 말하기 시작했어요. 그녀는 수화, 제스처, 그리고 언어를 조금 사용해요. 그녀는 
완성된 문장으로 말할 수 있지만 대부분은 알아듣기 힘들어요. – 8세 

그녀는 자신이 느끼는 것과 감정에 대해 의사소통을 하는 것이 늦었어요. 그녀는 공격이나 

분노 말고 단어를 사용하는 할 수 있는 치료를 많이 필요로 했어요. – 10세 

그는 대부분 완성된 문장을 사용하지만 가끔 잘못된 시제를 사용해요. 그는 약간의 비음이 
있어요. – 11세 

그는 언어 문제가 전혀 없지만, 주로 짧은 문장을 사용하고 대화를 시작하기보다는 질문 받는 것에 

대답만 하는 경향을 가지고 있어요.– 18세 

그녀는 복잡한 문장을 이용해 말해요. 가끔 단어를 떠올리는데 힘들어하지만, 상황에 맞는 

단어를 잘 선택해서 사용해요. 그녀는 말할 때 비음이 있고, 이 때문에 사람들이 그녀가 말하는 

것을 알아듣기 힘들어해요.  – 20세 

그녀는 말을 잘해요. 처음에는 비음이 많이 섞인 소리로 말했어요.  – 25세 

학습 
최근에 발표된 많은 논문에서 VCFS가 있는 아이들의 평균 IQ는 70 중반대라고 보고했습니다. 

이 평균수치는 일반대중의 평균수치와 비교되는데, 일반대중의 평균 IQ는 100입니다. IQ 수치 

80-120은 정상범위에 속합니다. 이는 VCFS가 있는 아이들 중 거의 절반 정도는 정상범위의 

IQ를 가지고 있지만, 절반이 조금 넘는 아이들은 이 정상범위보다 낮은 IQ를 가지고 있다는 

의미입니다. 하지만, VCFS가 있는 거의 대부분의 사람들은 학습장애가 있는데, 주로 문제 

해결능력, 독해, 수학에 어려움을 겪습니다. 이러한 학습장애로 아이들은 학교에서 특별교육을 

받아야 합니다. 대부분의 아이들은 일반학교(Unique 어린이의 거의 ¾)에 다니지만, 학습 

지원이나 특수교육이 필요할 수도 있습니다. 나머지 20-30%의 아이들은 특수교육을 받을 수 

있는 학교를 다니는 것이 도움이 됩니다. 다른 두 개의 연구에 의하면 VCFS가 있는 

여자아이들이 남자아이들보다 학습에 있어서 어려움을 덜 겪는다고 하였습니다. 이는 더 많은 

연구가 필요한 영역입니다 (Antshel 2005; Fine 2005; Okarsdottir 2005; Roizen 2007; Unique). 
이러한 특정한 학습장애의 결과로 대부분의 아이들은 읽기, 받아쓰기, 암기에서 상대적으로 

좋은 성적을 받지만, 복잡한 수학, 요약 추론, 문제해결 능력에서는 더 어려움을 겪습니다. 

22q11.2 결실증후군이 있는 50명의 아이들과 VCFS가 있는 청소년 90명을 대상으로 한 연구 
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에서 읽기와 받아쓰기 모두 낮은 평균치를 보였다고 합니다 

(Woodin 2001; Antshel 2005). VCFS가 있는 아이들은 해독 읽기에 

상대적으로 강점이 있지만, 이해하는 것에 어려움을 겪을 수 있으므로 

읽어서 배우는 것을 힘들어합니다. 시간 개념, 모양, 색깔, 크기에 종종 

어려움을 보이기도 합니다. 또한, 정리되지 않은 사고를 가지고 있고 

한가지 주제나 아이디어에 집착하게 될 수 있습니다. 요약 추론하는 

것이 문제가 될 수 있는데 이는 아이들이 문자 그대로 생각하는 

경향이 있기 때문입니다. 알려진 바에 의하면 VCFS가 있는 아이들은 

시각적으로 기억하는 기술보다 언어 능력이 더 강하고, 수학 능력보다 

읽기 능력이 더 강하며, 종종 비언어적 학습 장애가 있는 것으로 

여겨집니다. 이들은 문제해결보다 보고 따라하는 것을 선호하는 

시각적 학습자입니다. 학습을 극대화하기 위해서는 이러한 특성에 

맞는 구체적인 교수법을 활용해야 합니다. 소그룹이나 개인 교습이 

도움이 됩니다. 설명은 명료하고 구체적이어야 하며, 짧은 문장을 

사용하고 키워드를 반복적으로 알려줘야 합니다. 아이들에게는 많은 

반복과 규칙이 정해져 있는 것이 도움이 되고, 컴퓨터를 활용한 

가르침이 도움이 될 것입니다. 또한, 이들은 음악을 잘하며, 음악 

템플릿을 사용하여 학습하는 것이 중요한 도구가 될 수 있습니다 
(Shprintzen 2000; Unique).  

 

 
      4세 3개월 

최근 22q11.2 결실증후군이 있는 5-54세인 사람들 172명을 조사한 연구에서 어린이와 청소년이 

성인으로 넘어가면서 IQ가 감소한다고 발표하였습니다 (Golding-Kushner 1985; Green 2009). 이와 

관련된 것은 더 많은 연구가 필요합니다.  
그는 컴퓨터를 사랑하고 컴퓨터 게임도 모두 스스로 깨우쳐요. 전자기기와 관련된 것은 무엇이든 금방 

배워요. – 4세 

그녀는 수학을 어려워하지만, 읽기, 체육, 음악은 잘해요.– 8세 

그녀는 학교에서 학업과 행동을 돕기 위한 지원을 받고 있어요. 그녀는 규칙과 구조가 있어야 하고, 

무언가를 이루기 위해서는 명료한 목표가 있어야 해요. 수학 실력은 장애인 올림픽을 통해 아이스 

스케이팅을 배웠을 때 시작되었어요! 미술 실력이 굉장해요. 그녀는 매우 열심히 하는 사람이에요. 

그것이 그녀를 더욱 성공하게 도와줘요. – 10세 

그는 일반학교에 부속된 특수교육을 받아요. 그는 수학과 과학 같은 기술적인 과목은 

어려워하지만, 영어, 미술 등은 잘해요. 그는 어린 아이들을 위해서 책을 읽어주고, 그림을 그리고 

글씨를 써줘요 (매우 깔끔한 것은 아니지만 괜찮아요). – 11세 
그는 12살짜리 수준의 철자법을 가지고 있는 18살이에요.  그는 숫자를 굉장히 어려워하지만, 몇개의 

GCSEs(중학교 수준 인증)는 괜찮아요. 현재 농업대학교를 다니고 있어요. – 18세 
그녀는 음악, 미술, 공예미술, 사회적 인식, 극에 강점을 보여요. 3개의 A 학점이 있고 지금 

대학교에 다녀요. 그녀는 교과서부터 소설까지 아무거나 다 읽어요. – 20세 
그녀는 학교 생활 내내 일반 학교에 다녔고, GCSE 미술에서 C를 받았어요. 수학에는 소질이 

없지만, 영문학은 잘해요. – 25세 

그녀는 미술을 잘하고 이야기가 있는 잡지를 좋아해요.  – 31세
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가장 흔한 증상들 
 심장질환 
VCFS는 선천성 심장질환을 

일으키는 질환들 중에서 

다운증후군 다음으로 흔한 염색체 

질환입니다. VCFS를 가진 사람들 

중 70%가 심장질환을 가지고 있고, 

이 심장질환 때문에 유전자검사를 

받아 VCFS로 진단되는 경우가 

종종 있습니다 (McDonald-McGinn 
1999; Repetto 2009; Unique). 
VCFS의 심장질환 유병률 때문에 

아기들과 어린이들은 심장 검사를 

받아야 합니다. 검사는 보통 

심장초음파 (임신했을 때 사용하는 

초음파와 굉장히 비슷한 기계로  

심장을 자세하게 스캔하는 검사) 또는 심전도(심장박동 측정하는 것)를 하게 됩니다. 
이것들은 침습적 검사가 아니고, 완전히 해가 없고 통증이 없는 검사들입니다. 만약 심장결함이 

발견되면 일부 아기들과 어린이들은 수술을 필요로 하는데 보통 신생아 시기에 하게 됩니다. 

만약 아이가 어렸을 때 심장결함 진단을 받지 않은 경우, 크면서 약간의 변화가 생길 수 있기 

때문에 심장 문제가 없는 아이들도 후속 심장 검사를 받는 것이 좋습니다. 대부분의 변화는 

심각하지 않은 것들입니다. 

VCFS에서 가장 흔한 심장결함은 중격결손이지만, VCFS에서 가장 분명하고 쉽게 관찰할 수 

있는 기형은 대동맥과 폐동맥 같이 심장에서 나가는 주요 혈관 이상인데, 이는 팔로네징후, 

동맥간, 대동맥궁 단절과 함께 가장 흔합니다. 한 사람에게 한 개 혹은 여러 개의 심장질환이 

있을 수 있습니다 (McDonald-McGinn 1999, Carotti 2008; Unique). 다음을 포함합니다: 

팔로네징후(Tetralogy of Fallot) (VCFS가 있는 사람들 중 22%에서 보고되고, 모든 TOFs의 약 

15-25%는 VCFS 케이스입니다). VSD(심실중격결손; 13페이지 참고) 그리고 폐로 이어지는 

동맥의 판막 바로 아래 협착이 있는 복잡한 심장질환입니다. 파란색 혈액(탈산소화된)은 

산소를 공급받기 위해 폐에 쉽게 도달할 수 없으며, 일부는 구멍을 통해 몸으로 혈액을 

공급하는 좌심실로 흘러 들어가기도 합니다. 만약 다른 위험 요소가 없다면, 팔로네징후가 

있는 95%의 아기들은 태어난 첫 해에 성공적으로 수술을 받을 수 있습니다.  

대동맥궁 단절 (VCFS가 있는 사람들의 약 15%에서 보고됩니다) 대동맥은 산소가 가득한 피를 

심장에서 다른 장기들로 공급하는 주요 혈관입니다. 심장에서 나온 대동맥은 먼저 가슴으로 

올라가 팔과 머리에 있는 혈관으로 이어집니다. 그런 다음 아래로 돌아 반원형 아치로 이어
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지고 몸의 하반부를 향해 내려갑니다. 대동맥궁 단절은 대동맥궁의 일부가 없거나 끊어진 

것을 말합니다. 

심실중격결손 (Ventricular Septal Defects; VSDs) 심장의 두 펌프실 (심실) 사이에 있는 벽에 

구멍이 난 것입니다. 이로 인해 혈액이 왼쪽 심실에서 오른쪽 심실로 들어가는데, 그럼 폐로 

가는 혈액이 증가하게 됩니다. 치료는 개인별로 다릅니다. 작은 VSDs의 경우에는 시간이 

지나면서 저절로 닫히기도 합니다. 큰 VSD는 보통 추가 혈류로 인해 발생할 수 있는 폐의 

문제를 예방하기 위해서 수술이 필요합니다. 

동맥간증 (VCFS가 있는 7%의 사람들에게서 보고됩니다) 심장에서 나가는 혈관이 분리되어 

있는 대신, 동맥간증이 있는 아기들은 심장에서 나가는 혈관이 하나이며 이 혈관은 심장을 

나가고 나서야 폐와 몸으로 가는 혈관들로 나뉩니다. 이 하나의 혈관은 보통 두 심실 위에 

있으며 두 개의 심실 사이의 벽 상부가 없어 VSD를 초래합니다. 일반적으로 빠른 수술적 

조치가 필요합니다. 

혈관륜 (VCFS가 있는 사람들의 5%에서 보고됩니다) 대동맥 (12페이지의 도표 참고) 및/또는 

주변 혈관의 비정상적인 형성을 말합니다.  
심방중격결손 (Atrial septal defects (ASDs)) 심장으로 피가 들어오는 두 심방 사이의 근육벽에 

있는 구멍을 말합니다. 일부 혈액은 왼쪽에서 오른쪽으로 흐르면서 폐로 흐르는 혈액의 양을 

증가시킵니다. 치료는 결함의 종류에 따라 다른데, 자발적으로 닫히는지 여부와 크기에 따라 

다릅니다. 치료는 의학적 관리, 심장이 더 잘 작동할 수 있도록 돕는 약물 치료, 심장 내부 표면의 

잠재적 감염 컨트롤, 그리고 봉합 또는 특수 패치를 사용한 외과적 수술이 포함될 수 있습니다.  
대동맥궁 기형 이 기형은 일반적으로 퇴행하는 태아기의 혈관이 계속 잔류하는 것과 같이 

대동맥궁 동맥들의 비정상적인 발달 패턴과 보통 계속 발달해야 되는 혈관들의 퇴화로 

발생합니다.  
그 외 폐동맥 협착증 (pulmonary stenosis; 폐로 혈액을 보내는 동맥의 입구가 비정상적으로 좁은 

것을 말합니다. 이 협착은 일반적으로 폐동맥판막과 폐동맥 자체에 영향을 미칩니다); 형성저하증 

좌심증후군 (hypoplastic left heart syndrome; 왼쪽 심장이 정상적으로 발달하지 못해 매우 작은 

것을 말합니다); 이첨대동맥판막 (bicuspid aortic valve; 선천성 대동맥판막 기형으로 보통 세 개 

있어야 하는 첨판이 두 개만 있는 것을 말합니다. 대동맥판막은 피가 한 방향으로만 흐르도록 

합니다. 만약 판막의 첨판이 두 개만 있을 때는 판막이 누출하는 경향을 띌 수 있습니다)  

 구개 (입천장) 
VCFS에서 가장 흔하게 나타나는 증상이 포함되어 있는 부분으로, 약 70%의 어린이들이 어떤 

구개(입천장)의 문제를 가지고 있습니다. 구개의 이상은 매우 다양하게 나타날 수 있고 종종 

여러 개가 같이 나타날 수 있습니다. 가장 흔한 증상으로는 VCFS가 있는 사람들의 약 

70%에서 나타나는 구개인두기능부전(velopharyngeal insufficiency; VPI)이 있습니다. 

구개인두의 기능은 소리 에너지와 공기 압력이 구강과 비강에 잘 전달될 수 있도록 하는 

것입니다. 이 기능이 어떤 식으로든 망가지면 판막이 완전히 닫히지 않고 VPI가 생길 수 

있습니다. VPI는 구조적인 문제 (연구개), 기능적인 문제 (구개인두 근육의 긴장저하), 또는 이  



14 
 

두 개의 조합으로 발생할 수 있습니다. 때때로 구개는 발달단계에서 올바르게 형성되지 않을 

수 있습니다. 이로 인해 입 천장에 구멍이 생길 수 있습니다. 구순열은 윗입술을 만드는 

조직들이 태아기의 발달단계에서 결합되지 않아 발생하고 VCFS에서 종종 보이는 증상 

입니다. 구개열은 아이들에게 나타나는 수유곤란/식사의 어려움의 원인이 될 수 있습니다. 

VCFS가 있는 최소 25%의 사람들은 목젖갈림증(연구개 뒤쪽에 매달려 있는 V자 모양의 작은 

살 덩어리인 목젖이 갈라진 것을 말합니다)이 있습니다. 구개 기형을 가지고 있는 아기들은 

코로 토를 하고 나중에 커서는 과도한 비음을 사용하게 되는데, 이 비음으로 아이들이 무슨 

말을 하는지 알아듣기 어렵게 됩니다 (페이지 9에 있는 언어 부분 참고). 

 면역 
VCFS가 있는 많은 아기들과 어린이들은 면역체계의 문제로 인해 재발성 감염을 경험하게 

됩니다. 영유아의 면역체계는 가슴에 있는 흉선에 의해 조절되고 때로는 흉선이 부분적으로 

또는 완전히 없거나 제대로 작동하지 않을 수 있습니다. 증상은 경미하거나 심각할 수 

있습니다. 종종 어린이들은 감기, 바이러스 감염, 곰팡이 감염에 더 취약합니다. 자주 아픈 

아이들은 면역체계 검사를 해봐야 하고, 문제가 있는 아이들은 면역학 의사의 진료를 봐야 

합니다. 예방접종을 받아 관리를 해야 하고, 면역체계에 심각한 문제가 있는 아이들은 생백신 

사용을 피해야 합니다. 대부분의 아이들은 나이가 들면서 괜찮아지지만, 일부 아이들은 

유년기와 성인기까지도 영향을 받습니다. 일부 아이들은 면역 결핍 증상과 관련된 자가면역 

질환이 생길 수 있는데, 예를 들면, 류마티스 관절염(5명의 Unique 멤버가 가지고 있는 증상), 

특발성 혈소판 감소증(낮은 혈소판 수), 백반증(피부의 어떤 부분들이 탈색되는 것), 

자가면역성갑상선염, 갑상선기능저하증, 그레이브스병(갑상선 항진증) 같은 것들입니다 

(Smith 1998; Sullivan 1999; Davies 2001; Sullivan 2004; Unique). 

 저칼슘혈증 (칼슘 결핍증) 
칼슘은 우리 몸에서 신경이 전달되고 근육이 움직이는데 중요한 역할을 합니다. VCFS가 

있는 아이들의 절반 이상이 정상범위 안의 칼슘농도를 가지고 있지만, 나머지 절반 이하는 

저칼슘혈증(낮은 칼슘농도)을 가지고 있습니다. 이는 신경과민이나 심각한 경우 어린 

아이들에게서 발작을 일으키거나 근육 경련, 입/손가락의 따끔거림을 유발할 수 있습니다. 

그렇기 때문에 아기의 칼슘농도를 모니터해야 합니다. 이 문제는 부갑상선 호르몬(PTH)을 

만드는 부갑상샘의 기형으로 발생합니다. 낮은 칼슘농도는 보통 유아기에 괜찮아지는데, 

대부분의 아이들은 첫번째 생일까지 문제가 해결되지만, 일부 아이들은 오랜 기간 동안 

칼슘제를 보충해줘야 합니다. 경미한 증상은 취침 전 우유를 주는 것으로 치료할 수 

있습니다. 후기 아동기에 저칼슘혈증의 재발은 아프거나 또는 사춘기 때 일어 나는데 다시 

약물 치료가 필요할 수 있습니다. 만약 어렸을 때 저칼슘혈증이 없었다면 후기 아동기 때 

저칼슘혈증이 생길 가능성은 거의 없습니다 (Van den Bosch 2002; Repetto 2009; Unique). 

 신장과 요로 
VCFS가 있는 아이들의 약 3분의 1은 신장이 형성되는 방식이나 작동되는 방식에 차이가 있을 수 
있는데, 그 예로 단일신장이나 신장기형 또는 신장(방광-요도)의 역류(소변이 방광에서 신장으로  
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역류하여 신장의 기능을 망가트릴 가능성이 있음)가 있습니다. 또한, 일부 아이들은 요로 감염증 
또는 야뇨증이 있습니다 (Wu 2002; Unique). 

 발작 (Seizures) 
발작은 VCFS가 있는 아이들과 어른들 모두 보이는 증상입니다. 발작의 원인으로는 

저칼슘혈증을 포함한 여러 원인들이 있을 수 있는데, VCFS에서의 발작은 신경학적인 

원인이 대부분이고 EEG(뇌파검사) 이상을 동반할 수 있습니다. 발작은 일상에서 

언제라도 시작될 수 있고, 멍한 것 같은 경미한 발작부터 심각한 대발작까지 다양한 

형태로 나타날 수 있습니다. 대부분의 소아에서 발작은 약물로 잘 조절됩니다. 

 시력 
VCFS에서의 눈 관련된 증상은 흔하게 나타나는데, 구불구불한 망막혈관, 작은 시신경 유두, 

작은 눈, 홍채 갈림증 (안조직 결손), 한 쪽 혹은 양쪽 눈 모두 안쪽, 바깥쪽, 혹은 위쪽으로 

향하는 사시를 포함합니다.  

 청력 
VCFS가 있는 일부 아이들은 청력에 문제가 있습니다. 가장 흔한 것은 중이에 물이 차서 

(삼출성 중이염 또는 장액성 중이염) 생기는 전음성 난청입니다. 삼출성 중이염은 일반적으로 

아이가 크면서 성장과 면역체계가 좋아짐에 따라 괜찮아집니다. 따라서, 삼출성 중이염에 

의해 생기는 난청은 보통 일시적입니다. 하지만, 중이에 계속해서 물이 차 있는 것은 아이의 

언어발달이 중요한 시기에 청력에 문제를 일으킬 수 있습니다. 따라서, 만약 삼출성 중이염이 

계속된다면, 이 아이들 중 많은 아이들은 고막에 삽입하는 그로밋(귀에서 진물을 빼내기 위해 

삽입하는 작은 관)이 필요할 것입니다. 감각신경난청 또한 Unique의 한 아이와 의학문헌에 

보고되어 있습니다 (Unique).  

 뼈와 골격 
척추뼈의 이상은 VCFS에서 흔하고 수술이 필요할 수도 있습니다. 가장 흔한 증상은 척추가 

휘는 것(척추 측만증)이지만 각 척추뼈의 이상도 나타납니다. 개수가 더 많은 갈비뼈, 손가락, 

발가락; 날개뼈(견갑골)의 이상; 그리고 때때로 두개골이 조기 융합(두개골유합증) 되는 경우가 

드물게 나타나고, 필요한 경우 수술을 할 수 있습니다. 일부 아이들은 손가락 끝이 뾰족한 

모습을 가지고 있습니다. 많은 아이들은 밤이나 운동 후 쉴 때 다리 통증과 경련을 경험합니다. 

이는 다리의 인대가 뻣뻣하거나 발 또는 발목관절의 이상일 수도 있는데 대부분의 경우 

원인을 모릅니다. 이는 근육 스트레칭 운동 그리고/또는 신발에 교정용 깔창을 사용함으로 

치료할 수 있습니다. 몇몇 Unique의 아이들은 두 번째 발가락이 위로 향해 있거나 세 번째 

발가락과 겹쳐 있기도 합니다 (Ryan 1997; Unique). 

 소화 
한 가지 문제는 VCFS가 있는 Unique 아이들은 4분의 3과 의학문헌에도 보고되어 있는 

변비입니다. 음식 조절 그리고/또는 약물로 문제를 해결할 수 있습니다 (Ryan 1997; Unique). 
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 치아 
일반적으로, 염색체 질환이 있는 아이들은 또래 아이들에 비해 비교적 더 많은 치아 문제를 

가지고 있습니다. Unique와 의학문헌에서 보고된 치아 문제들로는 치아의 법랑질이 좋지 

않은 것, 충치가 과도하게 생기는 것, 비뚤어진 치아를 갖는 것이 있습니다. 정기적인 

고품질의 치과 치료가 권장됩니다 (Ryan 1997; Unique). 
 생식기 이상 
생식기의 경미한 이상은 VCFS가 있는 아기들, 대개의 경우 남자 아기들에게 흔하게 

나타납니다. 가장 흔한 문제로는 잠복 고환(고환이 복강 안에 있고 외부에서 만져지지 

않는 것)이 있습니다. 고환이 제때 저절로 내려오지 않으면 간단한 수술로 내려오게 할 수 

있습니다. 요도하열(음경의 구멍이 끝부분에 있지 않은 것)도 흔합니다 (Ryan 1997; 
Unique). 훨씬 덜 흔한 것으로는 여자아이들에게 자궁이 없는 것이 있습니다 (Unique). 

행동 
사회성이 종종 잘 발달되지 않아 VCFS가 있는 아이들은 친구 만드는데 더 어려움을 겪기도 

합니다. 아이들의 작은 크기와 불분명한 언어도 이 문제의 원인일 수 있습니다. 아이들은 

일반적으로 친숙한 환경과 그들이 잘 알고 있는 사람들이 있는 경우 더 편안해 합니다.  

VCFS가 있는 아이들은 종종 수줍어하고, 미성숙하고, 충동적이고, 지나치게 속이기 쉽고, 

기분변화로 힘들어 합니다. 또한, 이 아이들은 특별히 집착하는 경향을 보이는데, 어머니나 

자신을 돌보는 사람에게 특별한 애착을 형성합니다 (Vogels 2002; Unique). 또한, VCFS가 

있는 아이들은 질환이 없는 아이들보다 안절부절 못하고 집중력이 짧은 것을 특징으로 

하는 주의력결핍 및 과잉행동장애(ADHD)가 있을 가능성이 더 높습니다. 22q11.2 

결실증후군이 있는 아이들의 약 3분의 1이 ADHD가 있다고 보고되어 있습니다. 자폐 

스펙트럼 또한 VCFS가 있는 아동 및 청소년의 14-45%에서 보고되어 있고, 완전한 자폐 

장애는 5-11%에서 발견됩니다 (Fine 2005; Antshel 2007; Jolin 2009; Unique). 자폐의 

진단은 필요한 서비스를 받고 자폐가 있는 아동의 필요에 맞는 교육 프로그램과 행동치료를 

개발하는데 큰 도움이 됩니다. VCFS가 있는 대부분의 아이들은 행동장애를 치료하기 위해 

약물을 필요로 하지는 않지만, 일부 보고에서는 약물로 ADHD를 성공적으로 치료할 수 있다고 

말합니다 (Gothelf 2003).  
22q11.2 결실증후군을 가진 사람들의 청소년기와 성인기에는 우울증, 불안증, 강박장애, 

조현병, 조울증과 같은 정신질환이 나타날 확률이 높습니다 (Yamagishi and Srivastava 
2003; Prasad 2008). VCFS는 지금까지 밝혀진 정신병 발병의 원인에서 가장 주요한 유전적 위험 

요소입니다.  
불안증과 우울증은 VCSF가 있는 청소년에게 나타나는데, 이는 사춘기와 사회적 압력의 증가 

가 VCFS가 있는 사람들에게 불안과 우울 장애가 생길 위험도를 높일 수 있음을 시사합니다 
(Swillen 1999). 
강박장애(OCD)는 불안을 유발하는 침투적 사고, 불안을 감소시키기 위한 반복적인 행동, 

또는 강박적인 생각과 충동적인 행동의 조합을 특징으로 하는 불안 장애입니다. 한 연구에서 

43명의 사람들을 조사했는데, 약 3분의 1의 사람들에게 OCD가 있었습니다 (Gothelf 2004). 

http://wiki.medpedia.com/Attention_Deficit-Hyperactivity_Disorder
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조현병은 정신건강질환으로 환각(존재하지 않는 것을 듣거나 보는 것)과 망상(사실이 아닌 

것을 믿는 것)을 포함한 다양한 심리적 증상을 일으킵니다. 조현병은 항정신병약과 같은 

것을 이용한 약물치료와 인지행동치료와 같은 심리학적인 도움을 함께 받음으로 치료할 수 

있습니다 (Bassett 2008). 

조울증은 일반 대중에서 약 1% 정도 나타나는 것으로 추정하고 있습니다. 조울증이란 

사람의 기분이 흥분되거나, 들뜨거나, 짜증을 낼 수 있는 높은 에너지와 낮은 에너지가 

주기적으로 나타나는 것을 말합니다. 몇 시간에서 몇 주까지 나타날 수 있는 이러한 감정 

상태는 수면-각성 주기의 변화, 과도한 수다, 충동적이고 강박적인 행동, 식욕의 변화, 사고의 

산만함을 동반합니다. 높은 에너지 상태(경조증이나 조증)는 우울한 기간이 뒤따르는데 이는 

일반적으로 슬프거나 짜증나는 기분, 낮은 에너지, 원래 즐거웠던 일들에 관심이 없어지는 것, 

불면증 또는 너무 많이 자는 것, 식욕부진 또는 달고 탄수화물이 많은 음식을 갈망하는 것을 

특징으로 합니다. 조울증은 약물치료와 함께 조증삽화를 유발하는 요인이 무엇인지 배우 

거나 조증삽화의 징후를 인식하는 방법을 배우는 것으로 치료할 수 있습니다 (Jolin 2009). 

VCFS가 있는 대부분의 사람들이 조현병이나 조울증의 증상을 보이는 것은 아니지만, 정신 

질환의 위험도가 일반대중들에 비해 25배나 높습니다. 따라서, VCFS가 있는 모든 사람들은 

조기진단과 치료를 위해 정신질환을 예측할 수 있는 증상에 대한 선별검사를 받아야 합니다 

(Shprintzen 2008). VCFS에서 나타나는 정신병 치료는 종종 일반 정신과 약물을 사용했을 때 

듣지 않으며, 따라서 뇌의 도파민 수치를 낮추는 약물의 사용이 제안되었습니다 (Graf 2001; 
O’Hanlon 2003). 

그는 매우 행복하고, 사랑이 많고, 사교적이에요. – 20개월 

그녀는  매우  매력적인  성격을  가지고  있어요 .  처음에는  수줍어  하지만  마음을  열고 

나면 한없이 빛나고 매력적일 수 있어요. 그녀는 

잘 웃고, 행복하고, 유쾌한 어린 소녀예요. – 3세 

그는 사랑이 매우 많아요. 그는 수줍음이 많고, 

과잉행동을 보이며 매우 강박적일 수 있어요. 그는 

특정 공포증이 있는데 예를 들면 넓은 지역과 군중, 

그리고 큰 소리나 소음을 두려워해요. – 4세 

그녀는 화내고  격분하고  공격적인  아이였지만 ,  

지금은  매우  사랑이  많고  포근한  아이예요  – 

약 ,  치료 ,  성장이  도움이  되었어요 .  그녀는  

많은  것을 해냈어요 !  여전히 불안해하는 것은 

있지만요. – 10세 

그녀는 행동장애가 없어요. – 8세 

그는 때때로 사랑이 매우 많고 남을 위할 줄 

알며 공손해요 . 그를 잠자리에 들게 하는 것은 

때로 어려워요  – 11세
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그는  일반적으로 행동장애가 없지만 우울할 수  있어요 – 반항하거나 ,  문을  쾅하고 

치거나 ,  책상을 치거나 ,  옷 입기를  거부해요 .  하지만 ,  사랑스러울  때도 있어요 .  - 
18세 
그녀는 행동에 문제가 없지만, 도시나 마트에 가면 스트레스 받아 해요. - 20세 

그녀는 친절한 성격과 좋은 유머감각을 가지고 있어요. 20대때 병적인 우울증을 포함한 

정신건강문제를 겪었고 지금도 정신건강팀의 도움을 받고 있어요. 지금은 신경이 쇠약해져 

정신과 병동의 전문치료를 받고 있는데, 잘 반응하고 있어요. – 31세 

수면 
수면문제는 VCFS가 있는 많은 아이들이 겪고 있으며, 불안, 다리 통증, 폐쇄성 호흡문제, 

그리고 다양한 정신 장애를 포함한 여러 요인들이 이에 기여합니다. 일부 아이들은 

취침시간에 자는 것을 힘들어하고, 그 결과 늦게 잠이 듭니다. 어떤 아이들은 아동기 내내 

계속해서 밤에 깨는 현상을 겪기도 합니다.  

사춘기 
발표된 의학문헌과 Unique에 의하면 일반적으로 사춘기는 보통나이에 정상적으로 진행됩니다.  

VCFS가 있는 어른들 
VCFS를 가진 성인들이 많이 있는데, 그 중 다수는 증상이 경미하고 본인이 VCFS가 있다는 

것을 자녀가 진단받은 후 알게 됩니다. 하지만, VCFS가 있는 아이들과 마찬가지로 VCFS가 

있는 성인들도 질환에 어떻게 영향을 받는지에 큰 차이가 있습니다. 미국에 있는 한 

클리닉에는 70대 환자들이 많이 있고, 80대인 환자도 있습니다 (Shprintzen 2008). 

Unique에는 22q11.2 결실증후군이 있는 어른 멤버가 19명 있습니다. 한 18세 청년은 여러 

GCSEs(영국의 증등교육과정)를 받았으며 지금은 농업대학에 다닙니다. 행동장애는 없지만 

우울할 수 있고 자신감이 떨어집니다. 또 다른 19세 청년은 활동적이고 충동적이며 때때로 

우울증에 시달립니다. 20세인 한 여자 청년은 GCSE에서 3개의 A 레벨을 받고 현재 대학교 

2학년에 재학중이며 1년간 교환학생으로 미국에서 공부하고 있습니다. 언어는 처음에 지연이 

있었지만 지금은 괜찮습니다. 그녀의 강점은 음악, 미술과 섬유예술, 그리고 드라마입니다. 

그녀는 정의감이 매우 강하고, 책, 음악, 연극을 사랑합니다. 친한 친구가 있으며 또한 그녀의 

여자형제와 매우 가깝습니다. 21세인 한 청년은 매우 충만하고 흥미로운 삶을 사는 사랑스러운 

여성으로 자랐습니다. 대학에서 보육과정을 공부하고 있고 특수교육을 하는 학교의 

보조선생님이 되고 싶어 합니다. 25세의 한 여자 청년은 예술분야의 GCSE를 받았습니다. 미술, 

음악, 영어를 잘하고 기억력이 좋지만 수학은 어려워합니다. 돈과 숫자와 관련된 것은 

힘들어합니다. 잡지와 소설 읽는 것을 좋아합니다. 생활기술을 배우는 코스를 들었으며 지금은 

플레이그룹에서 자원봉사를 하고 있고 집에서 살고 있습니다. 일주일에 한 번 미술교실에 

참여하고 Ranger Guide(걸스카우트 같은 것)에 속해 있습니다. 그녀는 불안, 우울, 

공황발작으로 힘들어합니다. 31세인 한 여성은 대학에서 컴퓨터 코스를 수료했고, 도예와 

미술을 잘하며 잡지 읽는 것을 좋아합니다. 10대 후반에 그녀는 우울 했고 정신건강 문제와 낮은 
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자존감으로 힘들어했습니다. 그녀는 좋은 기운을 가지고 있으며 사회 생활을 원합니다. TV 보는 

것을 좋아하고 (특히 드라마) 착한 마음을 가지고 있으며 유머 감각이 있습니다. 그녀는 

정신병적 우울증이 있고 항정신병 약물을 복용하고 있습니다 (Unique).  

VCFS가 있는 78명의 성인을 대상으로 한 연구에서 8%는 정상지능을 가지고 있고, 약 

50%는 정상지능의 경계선에 있으며, 약 3분의 1은 경미한 학습장애를 가졌고, 8% 미만이 

중등도의 학습장애를 가지고 있다고 보고했습니다 (Bassett 2005). 22q11.2 결실증후군이 

있는 19명의 성인을 대상으로 한 또 다른 연구에 따르면 사회적 이해 및 계획을 세우는 일에 

있어서 동료들보다 수행 능력이 떨어졌지만, 주의력, 언어의 유창성 또는 학습/기억력 

검사에서는 차이를 보이지 않았습니다 (Henry 2002). 또 다른 연구에서는 자녀가 VCFS로 

진단된 후 진단된 성인에 초점을 두고 연구를 진행했습니다. 연구에 참여한 19명의 성인(20-

52세)들 중에서 3분의 2는 고등학교를 졸업했고, 거의 대부분의 엄마들은 가정주부였으며 

아빠들의 직업은 정비사, 경비원, 우유배달원이 있었습니다 (McDonald-McGinn 2001). VCFS가 

있는 성인에 대한 주요 연구 영역 중 하나에는 조현병이 있습니다 (16페이지의 행동 부분 참고) 
(Chow 2006). 

VCFS를 가진 사람들이 서로 다른 이유는 무엇입니까? 
아직 그 이유를 잘 이해하고 있지는 못하지만, 사람의 유전자와 환경이 어떤 역할을 한다고 
여겨지고 있습니다.  

22q11.2와 관련된 지속적인 연구 
VCFS의 증상들은 22q11.2 부분에 있는 여러 유전자들이 결실되어 생긴 결과일 가능성이 

높습니다. VCFS가 있는 사람들은 대부분 (거의 90%) 약 30-40여개 정도의 유전자들을 

가지고 있는 22q11.2 부분에 3Mb 크기의 결실이 있습니다 (Lindsay 1995; Carlson 1997; 
Shaikh 2000). 이를 전형적인 결실영역(typically deleted region; TDR)이라고 부릅니다. 하지만, 

소수의 사람들은 1.5Mb 크기의 작은 결실을 가지거나 약 24개의 유전자를 포함하는 비전형적인 

결실을 가지고 있습니다 (Fernandez 2009). 22q11.2 결실 크기와 영역을 VCFS의 특징들과 

연관시켜보려는 노력이 있었으나 큰 상관관계는 밝혀내지 못했습니다. 하지만, 동일한 결실을 

가지고 있는 가족 내에서도 증상이 다양하게 나타납니다.  

연구자들은 VCFS를 더 이해하기 위해 다각적인 접근을 취하고 있습니다. 여기에는 22q11.2를 

가진 사람들에 대한 연구, 연관되어 있는 잠재적인 유전자들에 대한 연구, 쥐를 이용한 연구가 

포함됩니다. 결실되어 있는 영역에 있는 30-40개의 유전자들이 모두 잘 규명되어 있는 것은 

아닙니다. 하지만, 연구자들은 염색체 22번에 있는 TBX1 유전자의 결실이 아마도 이 질환의 

특징적인 증상들(심장질환, 구개열, 특징적인 얼굴 생김새, 청력손실, 저칼슘농도)과 연관되어 

있을 것이라 여기고 있습니다. TBX1 유전자는 T-box1이라는 단백질을 만드는 방법을 담은 

지침서입니다. T-box군에 속한 유전자들은 태아의 발달단계에서 조직과 장기들을 만드는데 

중요한 역할을 합니다. T-box1 단백질은 얼굴과 목의 근육과 뼈, 혈액을 공급하는 큰 동맥들, 

귀의 구조, 흉선과 부갑상선과 같은 샘(gland)의 정상적인 발달에 필요합니다. 하지만, VCFS가 

있고 TBX1 유전자가 결실된 25-30%의 사람들은 심장문제가 없는데 이는 TBX1 유전자가 



20 
 

심장문제에 기여는 하지만, 충분하지는 않음을 시사합니다. 어떤 연구들은 이 유전자의 

결실이 행동문제에도 기여한다고 보고 있습니다 (Prasad 2008; Scambler 2010). 
염색체 22번의 같은 영역에 있는 또 하나의 유전자인 COMT의 결실은 행동 문제와 정신건강 

문제의 위험이 증가하는 것을 설명하는데 도움이 될 수 있습니다 (Prasad 2008). COMT 

유전자는 뇌와 다른 조직들에서 활성화되는 카테콜오메틸트란스페라제라는 효소를 만드는 

방법을 담은 지침서입니다. COMT 유전자가 결실되어 있는 쥐는 손상된 감정적 행동을 

보입니다. COMT 유전자에 있는 변이들은 VCFS에서 나타나는 조현병이나 다른 행동장애의 

원인을 설명하기 위한 많은 요인 중 하나로 연구되고 있습니다. 물론 대부분 알려져 있지 않은 

많은 유전적인 요인들과 생활방식과 관련된 요인들 또한 이러한 정신질환과 행동장애가 

발병하는데 기여할 수 있습니다. 또한, COMT는 VCFS가 있는 사람들이 청소년기와 청년기 

동안 정신질환이 발병하는데 영향을 미칠 수 있는 성호르몬(예를 들면 에스트로겐)과 

상호작용을 한다고 여겨지고 있습니다 (Gogos 1998; Gothelf 2005).  

PRODH 유전자도 22q11.2 결실증후군에서 보이는 행동 장애 및 정신질환과 연관되어 

있을 수 있습니다. PRODH 유전자가 결실되어 있는 쥐는 집중하는데 문제를 보입니다 
(Gogos 1999). 

유전자: 증상: 
 

DGCR6 
PRODH 
IDD 
TSK1/2 
ES2 
GSCL 
CTP 
HIRA 
NLVCF 
UFD1L 
CDC45L 
TMVCF 
CDcrel1 
GP1BB 
TBX1 
GNBIL 
TRXR2 
COMT 
ARVCF 
DGCR8 
RANBP1 

행동장애? 

행동장애? 

정신질환? 

조현병? 

조현병? 

심장질환 

구개열 

청력손실 

저칼슘농도 

행동장애? 

정신질환? 
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VCFS와 연관된 다른 잠재적 유전자에는 DGCR8, ZDHHC8, 그리고 GNB1L이 있습니다. 

DGCR8 유전자가 결실되어 있는 쥐는 VCFS에서 보이는 것과 유사한 행동장애가 있습니다 

(Stark 2008). 반면에 ZDHHC8과 GNB1L 유전자는 모두 조현병과 연관이 있습니다 (Liu 
2002; Paylor 2006). 결실되어 있는 영역에 있는 다른 유전자들은 VCFS의 다양한 증상에 기여할 

수 있습니다.  

VCFS의 특정 증상과 관련된 유전자(들)을 알아내는 것이 흥미롭고 향후 연구에 길잡이가 될 

수는 있지만, 즉각적으로 개선된 치료로 이어지지는 않을 수 있다는 것을 기억해야 합니다. 

또한, 특정 증상과 연관되어 있다고 여겨지는 유전자가 결실되었어도 그와 관련된 증상(들)이 

항상 나타나는 것은 아닙니다. 다른 유전적, 환경적 요인들이 종종 특정 증상의 존재 여부를 

결정하는 역할을 하기도 합니다. 

왜 이런 일이 일어나나요? 
22q11.2 결실이 일어난 이유를 알기 위해 부모님의 염색체를 확인하기 위한 혈액 검사가 

필요합니다. 대부분의 경우 (90% 이상), 22q11.2 결실은 부모님 모두 정상 염색체를 

가지고 있을 때 발생합니다. 이러한 경우에 유전학 전문의들은 ‘새로운’이라는 뜻을 가진 

de novo (dn) 라는 용어를 사용합니다. De novo 22q11.2 결실은 부모의 정자 또는 난자 

세포가 형성될 때 또는 정자와 난자가 결합된 후 초기 세포의 형성 및 복제 중에 발생한 

변화로 인해 발생합니다 (Bassett 2008). 

약 10%의 케이스는, 부모 중 한 명이 VCFS를 가지고 있어 이를 자녀에게 전달합니다. VCFS와 

관련된 신체적 소견이 경미하고 사람마다 다를 수 있기 때문에 종종 부모님들은 자신의 

아이가 진단될 때까지 자신이 이 질환을 가지고 있다는 사실을 모릅니다. 22q11.2 결실을 

가지고 있는 소수의 사람들은 다른 염색체 일부가 중복되는 것을 동반하는데, 이는 종종 한쪽 

부모님의 염색체들이 재배열됨으로 발생하는 결과입니다. 이는 보통 염색체들 일부가 서로 

자리를 바꾸는 균형 전좌로 알려진 재배열입니다. 유전적으로 중요한 물질이 결실되거나 

중복되는 것이 아니기 때문에 일반적으로 균형 전좌가 있는 부모님은 임상적인 문제가 없고 

발달과 관련된 문제도 없지만, 임신에 어려움을 겪을 수 있습니다. 하나 이상의 염색체가 

연관되는 균형 전좌는 드물지 않습니다: 500명 당 1명꼴로 나타나는데 이는 전세계 인구에서 

13만명 이상이 균형 전좌 보인자라는 의미입니다. 

이 결실이 유전이 되었든 de novo인 경우이든 간에 확실한 것은 당신이 자녀에게 22q11.2 

결실이 생기도록 한 것이 아니며, 당신이 할 수 있었던 그 어떤 일도 당신의 아이에게 이 

질환이 생기는 것을 막지는 못했을 것이라는 점입니다. 환경적인 것, 식습관, 또는 생활습관 

그 어떤 것도 이러한 염색체 변화를 일으키는 원인이 되지 못합니다. 이러한 일이 일어났을 때 

그 누구도 비난 받아서는 안되며 그 누구의 잘못도 아닙니다.  
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이런 일이 또 일어날 수 있나요? 
VCFS가 있는 아기를 다시 임신할 확률은 부모님의 염색체가 어떤 지에 따라 다릅니다. 

만약 두 부모님 모두 혈액검사를 했을 때 정상적인 염색체를 가지고 있다면, 결실이 또 

다시 발생할 확률은 매우 낮습니다. 그러나 매우 드물게 부모님의 난자나 정자가 형성될 때 

결실이 일어날 가능성이 있습니다. 이런 경우, 정상적인 염색체를 가지고 있는 부모님 

일지라도 VCFS가 있는 아기를 임신할 확률이 아주 조금 있습니다. 하지만, 만약 부모님 중 

한 명이 염색체 재배열이나 22q11.2를 포함한 결실이 있는 경우, VCFS가 있는 아기를 

임신할 가능성이 높아집니다.  

부모님들은 자신의 특정 재발률과 산전진단 및 착상 전 유전진단 (PGD; preimplantation 

genetic diagnosis) 옵션들에 대해 논의하기 위해 유전상담사를 만나봐야 합니다. PGD는 

체외수정과 배아 생검을 필요로 하며, 건강한 배아만 엄마의 자궁에 착상시킵니다. 만약 

부모님이 자연임신을 원하는 경우, 융모막 채취와 양수검사로 태아의 염색체를 검사할 수 

있는 산전진단 옵션들이 있습니다. 검사는 일반적으로 매우 정확하지만 이 검사가 전세계 

어디서나 가능한 것은 아닙니다. 태아의 심장 초음파도 VCFS의 위험이 높은 임신을 

모니터링하는데 도움이 될 수 있습니다.  

만약 VCFS가 있는 가족 중 한 사람이 경미한 증상을 보인다면, 

같은 가족 내 다른 사람들도 경미한 증상을 보일까요? 
반드시 그런 것은 아닙니다. 같은 가족 내에서도 많은 차이가 있습니다. 한 사람은 경미한 

증상을 보이고 다른 사람은 더 심각하고 명백하게 증상을 보일수도 있습니다. 

VCFS가 있는 저의 아이는 자신과 비슷한 정도의 증상을 보이는 

자녀들을 낳을까요?  
VCFS가 있는 당신의 아이는 자녀를 가지고 싶어할 수 있습니다. 이 질환이 있는 사람들은 

정상적인 생식 능력을 가지고 있다고 알려져 있습니다. 22q11.2 결실이 있는 사람은 매 

임신마다 자녀에게 이 결실을 물려줄 확률이 50%, 이 결실이 없는 아이를 낳게 될 확률이 

50%입니다. 임신한 태아가 22q11.2 결실이 있는지 산전진단 검사로 확인 가능합니다 (위 

내용 참고). VCFS가 있는 사람이 자신의 아이를 돌볼 수 있는 능력은 학습 능력과 밀접한 

연관이 있습니다. 
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크리스마스 성탄극의 스타 

 
 
 

가족들이 말하기를............... 

이 아이들은 밝고 , 쾌활한 성격을 가지고 있고 , 매력적이고 호감이 가며 따뜻하고 

많이 웃고 즐겁게 사는 방법을 알고 있어요! 
 

그는 매우 행복하고, 사랑이 많고, 사교적이에요.  
 

그녀는 의심하는 사람들이 틀렸다는 것을 증명하기 위해 모든 것을 시도해요. 
 

그녀는 행복하고 건강해요. 
 

그녀는 매우 특별해요. 
 

그는 무엇이 중요한지 우리에게 알려주었어요. 그래서 우리는 더 이상 작은 것들에 

스트레스 받지 않아요. 그가 우리에게 많은 것을 알려주었거든요. 
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Unique는 정보를 찾는 가족들을 위해 다른 단체 웹사이트를 표기해 두었습니다. 이는 

우리가 그들의 콘텐츠를 보증하거나 그 내용에 책임이 있다는 것을 의미하지는 않습니다.   

이 안내서는 개개인의 의료적 조언을 대체할 수 없습니다. 환자의 가족들은 유전학적 진단, 

관리, 건강에 대한 모든 것들을 검증된 의료진에게 자문할 것을 권합니다. 여기에 있는 

정보는 출판일 기준 가장 정확한 정보입니다. Unique와 Robert J. Shprintzen 박사, 

구개심장안면 증후군 국제 센터, 업스테이트 의과대학 (미국), Helen V Firth 박사, 

아덴부르크스 병원 (영국), 그리고 영국의 와윅 대학교 생식 유전학과 교수인 Maj Hultén 

교수(BSc, PhD, MD. FRCPath)에 의해 편집되었습니다. 2011. (SW) 
Version 1.1.3 (AP) 

Copyright  © Unique 2020 

네트워크 지원 정보 

희귀 염색체 질환 지원 그룹             
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Max Appeal 
디조지 증후군, VCFS, 22q11.2 결실증후군 가족들 지원 단체 
www.maxappeal.org.uk 

 
염색체 22번 관련 질환 지원 
www.c22c.org/ 

 
영국에서는, NHS가 22q11.2 결실 증후군이 있는 사람들을 위해 개인 건강 기록을 만들었습니다. 

영국에는 22q11.2 결실 증후군을 가진 사람들을 위한 여러 전문 다학제 클리닉도 있습니다. 당신의 

유전학 전문의가 당신이 사는 지역에 이런 클리닉이 있는지 알려줄 수 있습니다.  

Unique 가족들, 질환에 대한 정보와 지원을 위해 Unique에 가입하세요. 
Unique는 정부의 도움 없이 전적으로 기부와 보조금으로 운영되는 자선 단체입니다. 만약 

가능하시다면, 저희 웹사이트 https://www.rarechromo.org/donate를 통해 기부해주십시오.  

저희가 당신을 도울 수 있도록 도와주세요! 

 

번역: 김아랑 미국 유전상담사 (GeneticsMode)  

감수: 유한욱 교수 (분당차여성병원 임상유전체의학센터) 
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